SCHWERPUNKT

Die Untersuchung der fetalen

Wirbelsaule

Prdnatale Erkennung der Spina bifida aperta

Die Inzidenz von fetalen Neuralrohrdefekten hat sich seit der generellen Einfihrung der Folsaureprophy-
laxe und des pranatalen Screenings deutlich verringert. Im Folgenden werden die wesentlichen Kriterien

der sonografischen Untersuchung der fetalen Wirbelsaule sowie Formen der Spina bifida und Erkennungs-
merkmale dargestellt.
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Fetale Neuralrohrdefekte (NRD) umfassen in erster
Linie die Spina bifida (ca. 60% der Félle) und die
Anenzephalie (ca. 40%); sie gehdren wie die angebo-
renen Herzfehler zu den haufigen kongenitalen An-
omalien. Ohne Prophylaxe und prénatales Screening
liegt die Inzidenz der NRD bei zirka 1:1000, mit die-
sen beiden Massnahmen ist sie deutlich geringer (ca.
0,3:1000). Die urspriinglichen pranatalen Screening-
programme fir NRD verwendeten die Untersuchung
des maternalen Bluts auf Alphafetoprotein (AFP).
AFP ist das fetale Hauptserumeiweis, das im mater-
nalen Blut immer, aber in 75 bis 90% der Falle von
Spina bifida aperta erhéht nachweisbar ist. Aber auch
Ultraschall wird schon lange zu ihrer Erkennung ein-
gesetzt und hat in vielen Regionen aufgrund seiner
mindestens ebenso hohen Sensitivitdt das AFP-Scree-
ning vollstandig ersetzt.

Voraussetzungen fiir die Untersu-

chung der fetalen Wirbels&ule
Gestationsalter
Meist wird die fetale Wirbelsaule (WS) beim zweiten
Screening zwischen 20 und 22 Wochen untersucht.
Zu dieser Zeit kann die Wirbelsédule sonografisch re-
lativ gut untersucht werden: Es besteht ein ausgegli-
chenes Verhéltnis zwischen Grésse und Darstellbar-
keit. Publikationen aus jlngster Zeit weisen auf
Hinweiszeichen fir offene NRD zwischen 11 und 14
Wochen hin; der primare Wirbelséulendefekt ist ana-
tomisch zwar ab der 10. Woche fixiert, aber im ersten
Screening durch die Untersuchung der Wirbelsaule
selbst praktisch nicht nachweisbar.

Technische Faktoren

Wie bei allen sonografischen Untersuchungen muss
zwischen der rdumlichen Auflésung, die mit der
verwendeten Schallfrequenz zunimmt, und der
Eindringtiefe respektive Gewebepenetration (besser
bei geringeren Schallfrequenzen) abgewogen wer-
den.
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Die Untersuchung erfolgt mit zweidimensionalem B-
Bild. Bei erkanntem Defekt kann die Volumensono-
grafie (3D-Ultraschall) zur genaueren Hohenlokalisa-
tion helfen; sie hat in der Routine (Screening) derzeit
aber keinen Platz.

Normale Anatomie
Die detaillierte anatomische Betrachtung aller ein-
zelnen Wirbelkdrper ist nicht Inhalt der prénatalen
Screeninguntersuchung. Hier soll zunéchst aber auf
die anatomischen Details und ihr sonografisches Kor-
relat eingegangen werden, um die Einstellung der
normalen Schnittbilder fiir die Screeninguntersu-
chung vorzubereiten:
Prénatal sonografisch erscheinen die Wirbelkorper
und die Wirbelbdgen ossifiziert (echogen, mit dorsa-
ler Schallausléschung), die medianen dorsalen Dorn-
fortsatze sind jedoch nicht oder nur kaum minerali-
siert (siehe Abbildung 7).
Bei einem normalen Feten im zweiten und dritten Tri-
mester endet das Rickenmark etwa auf der Hohe
L2/L3. Der am weitesten kaudal gelegene sonogra-
fisch erkennbare verknocherte Wirbel ist S4 (siehe
Abbildung 2). Uber diese beiden Landmarken kann
bei der gezielten fetalen Neurosonografie (siehe wei-
ter unten) theoretisch jeder einzelne Wirbel abge-
zdhlt und so beispielsweise die genaue kndcherne
Hohe eines eventuellen Defekts bestimmt werden.

Untersuchungsgang

Die Untersuchung der fetalen WS im zweiten und
dritten Trimester erfolgt in der Regel transabdominal.
In den Fallen, in denen das kaudale Ende der WS bei-
spielsweise bei Beckenendlage nicht eingesehen
werden kann, kommt additiv die transvaginale Unter-
suchung zur Anwendung.

Die fetale WS kann mittels Ultraschall in drei Standard-
ebenen untersucht werden: longitudinal, axial und
koronal (siehe Abbildung 2, fir edukative Zwecke aus
einem 3D-Daten-Volumen erstellt). Dabei wird die
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Abbildung 1: Sonografische Anatomie eines

normalen fetalen Wirbelkdrpers.

A: Querschnitt auf Hohe der fetalen
Lendenwirbelsaule.

Wahl der Ebenen im Einzelfall von der fe-
talen Lage entscheidend beeinflusst.
Meistens kdnnen zwei dieser Ebenen in
jeder gegebenen Lage eingestellt wer-
den. Allerdings ist die detaillierte Be-
trachtung auf der Hohe jedes Wirbelkér-
pers nicht einfach, weswegen manche
Autoren den Schwerpunkt in Bezug auf
die Detektion der Spina bifida aperta auf
die Betrachtung beziehungsweise den
Ausschluss der sogenannten Kopfzei-
chen legen (siehe weiter unten).

Die Untersuchung im axialen (oder Quer-)
Schnitt erfolgt dynamisch, das heisst der
Schallkopf wird axial Uber die gesamte
Lange der WS geflhrt, um jedes Seg-
ment sicher zu beurteilen — was beson-
dere Anforderungen an die Geschick-
lichkeit des Untersuchers stellt. Daher
hat sich fur die Routine die Untersuchung
im Langsschnitt bewahrt.

Die Untersuchung ist am einfachsten,
wenn der Fetus dorso-anterior liegt.
Dann sind der Spinalkanal und das
Rickenmark am besten einsehbar, da die
Dornfortsatze beim Feten noch nicht ver-
knoéchert sind und eine sehr gute Dar-
stellung der darunter liegenden Struktu-
ren erlauben. Weiterhin tritt in dieser
Lage in der Regel etwas Amnionflissig-
keit zwischen Uteruswand und Haut tGber
der WS, sodass ein intakter Hautlberzug
besser beurteilt werden kann als wenn
der fetale Ricken an der Wand anliegt.
Die in alteren Lehrblichern oftmals ge-
zeigte Abbildung der zwei parallelen
Reihen von Knochenanschnitten ent-
spricht einem paramedianen Langs-
schnitt der fetalen Wirbelsaule (siehe Ab-
bildung 3B); er sollte zugunsten des
tatsachlich medianen Schnitts (siehe Ab-
bildung 3A) verlassen werden. Nur dieser
mediane Langsschnitt zeigt die Mittel-
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B Wirbalktrper

B: Vergrésserte Darstellung eines fetalen Wirbelkdrpers (rechts; roter Kasten aus A.) und
Gegeniiberstellung mit einem adulten Wirbelkérper (links).

Abbildung 2: Sonografische Erscheinung der normalen fetalen Wirbelsgulenanatomie.
Gegenliberstelllung von Léngs-, Quer- und Koronalschnitt.

Abbildung 3: Vergleich zwischen paramedianem und exakt medianem sonografischen
Langsschnitt der normalen fetalen Wirbelséule. Aus didaktischen Griinden werden die
Sichten aus einem Datenvolumen dargestellt: Das jeweils obere Bild stellt den Quer-
schnitt dar, der blaue Pfeil zeigt das jeweils korrespondierende Bild im Langsschnitt.

A: Nur der exakte mediane Schnitt gibt durch die nicht verknécherten Dornfortsétze die
Sicht auf die Medulla mit Konus frei.

B: Der paramediane Schnitt zeigt die Anschnitte der Wirbelbdgen einer Seite und der
Wirbelkérper; ein kleiner medianer Defekt kann hierbei nicht erkannt werden.
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Abbildung 4: Lumbale oder lumbosakrale Spina bifida aperta mit und ohne sonografisch

erkennbare Zyste.

A: Typischer sonografischer Befund einer fetalen offenen Spina bifida (Myelomenigozele)

mit deutlich erkennbarer Zyste.

B: Schwieriger zu erkennende offene Spina bifida mit praktisch im Hautniveau liegendem
offenen neuralen Gewebe (Myelozele ohne Zyste).

C: Postnataler Befund MMC.
D: Postnataler Befund Myelozele.

Abbildung 5: Beispiele fiir Lokalisationen der Spina bifida.

A: Sakrale offene SB mit Zyste (MMC).

B: Zervikale hautgedeckte offene SB (zervikale MMC, eine Rarité&t).

linie; auch kleinere Defekte konnen so
erkannt werden. Weiterhin sind im ech-
ten medianen Schnitt das kaudale Ende
des Rlckenmarks (Conus medullaris),
das etwa auf der Wirbelkdrperhohe
L2/L3 liegt, kaudal davon die Cauda
equina und um die Cauda equina sowie
nach kaudal der freie Spinalkanal sicht-
bar. Diese Darstellung ist sehr aussage-
kraftig, weil sie die Intaktheit des kauda-
len Endes des Spinalkanals bestéatigt. Bei
der Spina bifida aperta ist dieser freie
Spinalraum nicht darstellbar, und das
Rickenmark reicht bis direkt an den De-
fekt heran (bzw. bildet ihn).

Formen der Spina bifida
Der Begriff Spina bifida bezeichnet das
Vorliegen eines dorsalen kndchernen
Defekts des Bogenschlusses der Wirbel-
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saule. Dieser Begriff hat sich eingebur-
gert, die treffendere Bezeichnung wére
jedoch spinale Dysraphie oder Neural-
rohrdefekt. Je nach Fehlen der Deckung
mit normaler Haut unterschiedet man
die héufigere offene Spina bifida aperta
(offene spinale Dysraphie, OSD; in der
Regel auch als Myelomeningozele bezei-
chent) von der prénatal selteneren, von
intakter Haut gedeckten Spina bifida
(oder Spina bifida occulta). Die gedeckte
Spina bifida zeigt aber meist diskrete
Auffélligkeiten der Haut Uber dem De-
fekt wie vermehrte Behaarung, Diskolo-
rationen oder anderes. Sie ist in der Re-
gel weniger schwerwiegend als die
haufigere nicht gedeckte Form.

Das offen liegende neurale Gewebe bei
offener Spina bifida wird als Plakode be-
zeichnet. Die meisten Falle von offener

Spina bifida treten als Myelomeningo-
zele (MMC) auf, bei der die Plakode
durch das unterliegende Gewebe Uber
das Hautniveau erhaben ist. Liegt der
Defekt im Hautniveau, sprechen manche
Autoren von einer Myelozele. Die Be-
griffe offene Spina bifida und MMC wer-
den aber oft synonym verwendet.

Spina bifida aperta

Bei der offenen Spina bifida (Spina bifida
aperta, SBA) kdnnen bei der direkten Un-
tersuchung zwei Formen angetroffen
werden: solche mit erkennbarer Zyste
(haufiger) und Félle ohne Zyste (seltener;
Wirbelsdulendefekt sonografisch  we-
sentlich schwieriger zu erkennen). Bei-
spiele fur beide sind in der Abbildung 4
ohne und mit Zyste gezeigt.

Spina bifida occulta

Die Spina bifida occulta (SBO) macht ge-
schatzt weniger als 10% der préanatal er-
kannten Félle von Spina bifida aus und ist
durch die hautige Deckung des Defekts
gekennzeichnet. Die SBO ist pranatal
schwieriger zu erkennen, weil aufgrund
dieses Hautliberzugs kein Austritt von Li-
quor cerebrospinalis erfolgt und die oben
beschriebenen Kopfzeichen nicht oder
nicht ausgepragt vorliegen. Die SBO ist
gleichwohl langfristig nicht folgenlos, al-
lerdings ist die Prognose insgesamt besser
als bei der SBA.

Mégliche Lokalisationen der

Spina bifida

Das Neuralrohr kann auf seiner gesam-
ten Lange Defekte aufweisen, allerdings
sind am haufigsten die lumbalen und sa-
kralen Abschnitte betroffen. Beispiele fur
die typische sakrale und die sehr viel sel-
tenere thorakale/zervikale Spina bifida
aperta sind in Abbildung 5 gezeigt.

Erkennung der Spina bifida aperta
iiber die Kopfzeichen

Die héaufigste Fehlbildung der fetalen
Wirbelsaule, die Spina bifida aperta, ist
in mehr als 95% der Falle mit (intra-)kra-
niellen Verdnderungen, den sogenann-
ten Kopfzeichen, vergesellschaftet. Der
Wert der Kopfzeichen liegt darin, dass
sie einerseits viel leichter zu erkennen
sind als die bedingenden Wirbelsaulen-
defekte, andererseits sind sie ausgespro-
chen spezifisch, also pathognomonisch.
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Durch das relativ leichte Erkennen der
Kopfzeichen wird der Untersucher auf
das Vorliegen der Spina bifida aufmerk-
sam, die dann erst sekundar direkt an der
WS gefunden wird (vgl. Tabelle).

Die Kopfzeichen umfassen vor allem die
Erscheinung des fetalen Kleinhirns, das
bei Spina bifida aperta praktisch in allen
Féllen die sogenannte Arnold-Chiari-
(auch: Chiari-ll-)Malformation aufweist:
Der Kleinhimwurm, also der mittlere Teil
zwischen den beiden Kleinhirnhemis-
phéren, ist nach dorsal und kaudal verla-
gert, was zu einer bananen- (statt der
normalen hantel-)férmigen Konfigura-
tion des Kleinhirns im axialen Schnitt
(banana sign) und zur Obliteration der
Cisterna magna fuhrt; diese beiden Hin-
weiszeichen sind sonografisch gut er-
kennbar (siehe Abbildung 6A).

Auch der kndcherne Schadel bei Feten
mit Spina bifida aperta weist typische
Verdnderungen auf, némlich die konkav
eingefallenen Ossa frontalia. Aufgrund
der Schadelform, die im biparietalen
Durchmesser an eine Zitrone erinnert,
wurde dieses Hinweiszeichen «lemon
sign» genannt (siehe Abbildung 6B).
Etwa drei Viertel der Feten mit SBA wei-
sen erweiterte Gehirnventrikel auf, was in
den Weiten der Seitenventrikel am auf-
falligsten ist (siehe Abbildung 6B). Im
Verlauf entwickelt sich nicht selten auch
eine Mikrozephalie.

Die gezielte fetale Neuro-
sonografie
Wenn im Bereich der Wirbelséule ein De-
fekt vermutet wird oder die Kopfzeichen
der Spina bifida erkennbar sind, ist eine
vollstdndige Neurosonografie
indiziert, bei der neben den Standard-

fetale

schnitten der abdominalen Sonografie
weitere Schnitte (z.B. koronale), die
volumensonografische Aufnahme und
falls erforderlich die transvaginale Auf-
nahme angefertigt werden, um bei Vor-
liegen eines Defekts dessen Ausdeh-
nung genau zu klassifizieren und im
interdisziplindren  Beratungsgesprach
(mit Neuropéadiatrie) die Eltern Uber die
Prognose zu beraten.

Da eine Spina bifida auch nicht selten as-
soziiert mit anderen Fehlbildungen auf-
tritt, ist eine detaillierte und vollsténdige
Organuntersuchung indiziert. Aufgrund
der Assoziation mit Aneuplodien (bis
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Tabelle:

len Kopf

Erkennung der Spina bifida aperta liber die Hinweiszeichen am feta-

Hinweiszeichen Ursache, Auspragung

Auftreten bei
Spina bifida aperta

«banana sign»

Dorsal- und Kaudalverlagerung des Kleinhirn-
wurms, dadurch «Bananen-Formy des Klein-
hirn und Obliteration der Cisterna magna

praktisch immer

«lemon signy

Konkav eingefallene Ossa frontalia

praktisch immer

Ventrikulomegalie

aufgrund der Liquor-Zirkulationsstérung

in zirka 75% der Falle

Abbildung 6: Sonografische Darstellung der pathognomonischen Kopfzeichen bei fetaler

Spina bifida aperta.

A: «banana sign»: Auf dem transzerebelldren Querschnitt ist erkennbar, dass der mittlere
Anteil des Kleinhirns (der Kleinhirnwurm) nach dorsal verlagert ist und dass die Cisterna

magna nicht mehr darstellbar ist.

B: «lemon sign» und Ventrikulomegalie: Der {ibliche Schnitt zur Messung des biparietalen
Durchmessers zeigt, dass die Ossa frontalia beidseits konkav geformt und die Vorder-
und Hinterhdrner des Seitenventrikels moderat erweitert sind.

6,5%) ist ebenso das Angebot einer
Karyotypisierung zwingend.

Prénatale Erkennungs-

raten der Spina bifida

aperta
Theoretisch liegt die Erkennungsrate der
Félle mit offener Spina bifida in einem
sorgfaltigen sonografischen Screening,
bei dem auf die Kopfzeichen geachtet
wird, bei Uber 95%. Fir das maternale
Serum-AFP liegt die Detektionsrate fur
Spina bifida aperta bei 75 bis 90%. Die
klinische Erfahrung zeigt jedoch, dass
immer wieder Falle mit Spina bifida
aperta im zweiten Screening nicht er-
kannt werden, woflr viele mogliche
Griinde in Betracht kommen.
Die wenigen Félle mit isolierten ge-
schlossenen Dysraphien (SBO) entgehen
in der Regel der Entdeckung, weil so-
wohl die Kopfzeichen negativ sind als
auch das maternale Serum-AFP.
Das American College of Medical Gene-
tics empfiehlt zum Screening fiir Neural-
rohrdefekte maternales Serum-AFP und/
oder Ultraschall zwischen 15 und 20 Wo-

chen. Die tatsachliche Inanspruchnahme
des einen oder anderen Screeningtests
wird aber sehr von der Verfugbarkeit
eines suffizienten Ultraschallscreenings
abhéngen.

Zuséatzlich mehren sich in allerjlingster
Zeit die Hinweise, dass bei Spina bifida
aperta bereits im ersten Screening sono-
grafische Zeichen (die sogenannten in-
tracranial translucency, eine sonografi-
sche Auffalligkeit im Vierten-Ventrikel-
Cisterna-magna-Komplex) existieren. Je-
doch ist es derzeit noch zu friih, um dar-
Uber abschliessend zu entscheiden.

Prophylaxe von Neural-
rohrdefekten: Folsdure-
substitution
Folséure ist essenziell fir die Bildung der
Nukleinsduren und damit fiur die Zelltei-
lung. Es ist allgemein anerkannt, dass ein
grosser Teil der Falle mit Neuralrohrde-
fekten mit der addquaten Substitution
mit Folsdure verhindert werden kann.
In Erhebungen in Grossbritannien wurde
die Inzidenz von Spina bifida und Anen-
zephalie zwischen der Einflhrung von
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Screeningprogrammen in den Siebziger-
jahren und der Folsduresubstitution in
den Neunzigerjahren zwischen 1970 und
1997 um mehr als 90% gesenkt. Dabei
kam zirka jeweils die Halfte dieser Re-
duktion durch Folsduresubstitution und
durch prénatale Erkennung und Ab-
briche bei betroffenen Schwangerschaf-
ten zustande.

Fir alle Schwangeren ohne belastete
Anamnese oder andere Pradisposition
wird eine Substitution von 0,4 mg Fol-
sdure pro Tag empfohlen. Diese Substi-
tution muss fur den ausreichenden Effekt
bereits

prakonzeptionell  begonnen

(z.B. ab dem Absetzen der Verhitung)
und bis zur 12. Schwangerschaftswoche
weitergefihrt kritische
Phase sind aber die ersten 9 Wochen, da
in dieser Zeit das Neurahlrohr geschlos-
sen wird.

werden. Die

Bei belasteter Anamnese (Spina bifida
oder Anenzephalie in einer vorherigen
Schwangerschaft) liegt das Wiederho-
lungsrisiko bei mindestens 2 bis 4%. Man
schétzt, dass 75% davon durch eine ada-
quate Prophylaxe verhindert werden
kénnen: Die Empfehlungen schreiben in
diesen Fallen eine erhdhte Dosis von
4 mg Folséure pro Tag (ebenfalls prakon-

zeptionell und bis zur 12. Schwanger-
schaftswoche) vor. Weiter ist es sinnvoll,
nach einer Schwangerschaft, in der eine
Spina bifida oder eine Anenzephalie dia-
gnostiziert wurden, die Patientin auf ge-
netisch bedingte Anomalien des Folséu-
restoffwechsels zu untersuchen. |
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